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ESTUDIOS PROSPECTIVOS CON HERMANOS/AS DE ALTO
RIESGO

A lo largo de los ultimos 30 afios se han producido cambios significativos en los
datos de prevalencia, los procesos de deteccion tempranay los métodos de intervencion
en el trastorno del espectro del autismo (en adelante, TEA). El modo en que se entiende
el propio TEA ha experimentado un cambio de paradigma: ha dejado de ser visto como
una condicion crénica con mal prondstico a una condicion en la que se presupone
neuroplasticidad y se aspira a una buena calidad de vida, especialmente cuando se
detecta temprano y se plantean las intervenciones adecuadas (Dawson, y Bernier,
2013).

A pesar de que cada vez mas casos son identificados en la infancia antes de los 4
afios y de que el diagndstico formal es hoy posible mucho antes que en el pasado
(Kleinman et al., 2008), es frecuente que éste no llegue a las familias hasta mucho
tiempo después de que aparezcan sus primeras sospechas respecto al desarrollo de
sus hijos e hijas (Canal-Bedia et al., 2006; Lord et al., 2018). En Europa, la edad
promedio de diagndéstico se sitla actualmente entre los 36 y los 46 meses (3-4 afos)

(Bejarano-Martin et al., 2019).

Por eso, el nimero de estudios prospectivos longitudinales sobre bebés,
hermanos y hermanas de personas con TEA, ha sido creciente en los Gltimos afios y ha
dado lugar a importantes avances cientificos relativos al origen, la etiologia y el curso

evolutivo del trastorno.
¢,Qué son los estudios con hermanos y hermanas?

Este paradigma de investigacion consiste en el seguimiento temprano del desarrollo
de bebés cuyos hermanos o hermanas mayores ya tienen un diagndstico de TEA. El
20% de estos bebés desarrollaran también este trastorno (Ozonoff, 2010), por lo que

son considerados una poblacién con alto riesgo (en adelante, AR) de presentar autismo.

Los estudios prospectivos con bebés de AR surgieron en torno al afio 2000 como un
medio para la investigacion de las caracteristicas tempranas del autismo, en respuesta
a dos cuestiones de especial relevancia arriba mencionadas: por un lado, la

constatacion de la alta tasa de recurrencia familiar del TEA debido a su marcado
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componente genético, y por otro, el importante desfase temporal evidenciado entre las
primeras sospechas de TEA manifestadas por las familias (12-18 meses) y la edad

promedio de diagnéstico (4-6 afios).

Antes de impulsar este tipo de estudios, la comunidad cientifica interesada en
identificar los primeros signos del autismo emple6 durante mucho tiempo técnicas de
investigacion retrospectiva, como los informes de familiares y el andlisis de registros
médicos o de videos caseros de las familias de nifios y nifias que posteriormente
recibian un diagnostico (Zwaigenbaum et al.,, 2007). La metodologia retrospectiva
permitié definir una serie de sefiales de alarma tempranas en torno al primer afio de vida
de las personas con TEA, tales como la escasa respuesta al propio nombre, el contacto
ocular reducido y ciertas atipicidades motoras. Sin embargo, las limitaciones de este tipo
de estudios resultaron mdltiples: los datos se ven sometidos al sesgo del paso del
tiempo y al posible recuerdo distorsionado de las familias; su naturaleza no permite el
uso de medidas experimentales o neurofisiolégicas, que aportan informacién sobre
mecanismos basicos subyacentes a la conducta, y tampoco permiten el control de los

comportamientos particulares que en muchas ocasiones se desearia explorar.

Asi, los estudios longitudinales que siguen a bebés de AR han venido a mejorar y
enriguecer ampliamente el conocimiento general acerca de las posibles trayectorias de
desarrollo del autismo (Szatmari et al., 2009). Incluso el seguimiento de los bebés con
AR que posteriormente no resultan diagnosticados con TEA supone una importante
contribucién al avance del conocimiento sobre el trastorno ya que, al compartir estas
personas con sus hermanos y hermanas algunas caracteristicas centrales o periféricas
del autismo, se espera llegar a definir mejor a través de ellas lo que hoy se conoce como

el fenotipo ampliado del autismo.
¢, Qué resultados se han obtenido?

Gracias al trabajo de las Ultimas décadas se ha logrado desarrollar eficaces
herramientas de deteccidn precoz, instrumentos y criterios de evaluacion tempranos que

permiten identificar y diagnosticar el TEA cada vez mas temprano.

La evaluacion diagnéstica del TEA requiere de un juicio clinico especializado e
interdisciplinar apoyado en la observacion directa, la evaluacion y la entrevista clinica a

la familia. Algunos instrumentos como la Escala de Observacion para el Diagnostico del
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Autismo (ADOS) o la Entrevista Diagnostica de Autismo (ADI) permiten hoy dia hacer
diagnésticos provisionales a partir de los 18 meses de edad, los cuales se tornan mas
fiables conforme aumenta la edad de los nifios y nifias que se evallan (Elsabbagh y
Johnson, 2010). También son especialmente Utiles algunas herramientas de cribado
como el Cuestionario Modificado de Deteccién Temprana de Autismo (M-CHAT) y la

Escala de Comunicaciéon y Comportamiento simboélico (CSBS).

Debido a que el autismo es una condicion compleja que abarca mdultiples
dimensiones de la persona, la neurociencia cognitiva basica también ha tratado de
arrojar luz sobre los procesos y mecanismos psicolégicos tempranos probablemente
implicados en su origen, aungque estos no sean especificos o universales en el espectro
(p.€j. elementos fuera del dominio de lo social, como la coordinacién motora o la
atencion). Actualmente, la mayoria de los equipos de investigacion buscan identificar
marcadores de riesgo a través de precursores de este tipo, anteriores al establecimiento
de los sintomas nucleares que emergen a lo largo del desarrollo posterior (Elsabbagh y
Johnson, 2010).

Los hallazgos cientificos mas soélidos indican que, durante su primer afio de vida,
muchos de los bebés que llegan a un diagnéstico posterior de TEA muestran,
sorprendentemente, escasos signos de atipicidad evidente en su comportamiento. En
general, su interaccion con adultos e iguales es adecuada y muestran el nivel esperado
de reciprocidad social para su edad (Rogers, 2009). Revisiones tedricas recientes
afirman que los nifilos con una probabilidad elevada de TEA posterior se caracterizan
por alteraciones tempranas en el desenganche atencional, en el desarrollo motor grueso
y fino, asi como por intereses y comportamientos caracteristicos restringidos o
repetitivos y experiencias sensoriales atipicas, en comparacién con otros nifios con un

desarrollo tipico (Canu et al., 2020).

De este modo, la investigacion sugiere también que es a partir del segundo afio
de vida cuando comienzan a aparecer sus diferencias respecto a la poblacion
normotipica. Las primeras sefiales de autismo, que se evidenciarian en torno a los 12 y
hasta los 24 meses, incluyen diversos precursores: déficits y retrasos en la aparicion de
la atencion conjunta, reducida respuesta al nombre y capacidad de imitacion, retrasos

en la comunicacién verbal y no verbal, retrasos motores, elevada frecuencia de
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conductas repetitivas, exploracién visuo-motora atipica de los objetos, variaciones
extremas en el temperamento, inflexibilidad cognitiva y dificultades para el desenganche

atencional (Elsabbagh y Johnson, 2010).

A partir de estos datos se han llegado a plantear dos posibles trayectorias
paradigmaticas que retratarian la emergencia del TEA: la primera la representarian los
bebés cuyos sintomas aparecen temprano en el desarrollo y se vuelven cada vez mas
evidentes con la edad. La segunda la mostrarian los bebés cuyas primeras etapas de
desarrollo resultarian tipicas pero que vendrian seguidas de una fase de posterior

“regresion” o pérdida de hitos evolutivos aparentemente adquiridos.
Conclusiones

El hecho fundamental es que de este tipo de trabajos de investigacion se derivan
iniciativas de intervencion temprana cada vez mas consolidadas y mas respaldadas por
la evidencia cientifica. Estas se plantean desde un punto de vista fundamentalmente
preventivo, casi siempre desde un enfoque centrado en el desarrollo y que involucra a
la familia por considerarse que éste es el contexto ideal para la intervencién en edades
tan tempranas. Algunos ejemplos extendidos de estas practicas son el Early Start
Denver Model (ESDM), el programa canadiense More Than Words o el Ensayo de

comunicacion en nifios con autismo en preescolar (imPACT).

En resumen: dado que la deteccion e intervencion tempranas permiten mitigar
los posibles riesgos inherentes a cualquier proceso de desarrollo atipico y modificar las
trayectorias de determinados sintomas (en lugar de eliminarlos cuando ya se han
establecido), el perfeccionamiento de nuestra capacidad para identificar precozmente el
autismo puede contribuir a incrementar enormemente la calidad de vida de las personas
en el espectro y sus familias y a reducir el impacto que de este tipo de trastorno a nivel

individual, familiar y social (Peters-Scheffer et al., 2012).

Maria Verde
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